BAI 21: DI TRUYEN Y HOC
Gv: LE MINH TRONG

I. BENH DI TRUYEN PHAN TU

1.Khai niém: Bénh di truyén phan tir la nhitng bénh di truyén dwoe nghién ciu co ché

gdy bénh ¢ cap dé phan tir.

2. Nguyén nhén: Phan 16n cac bénh di truyén phén tir déu do cac dot bién gen giy nén.

3. Co ché gay bénh
- Alen dot bién c6 thé hoan toan khong tong hop dwgc protéin, ting hay giam sé luong
protéin hodc tong hop ra protéin b thay déi chire nang — 167 loan trao doi chdt trong co
thé — gdy bénh.

4. Vi du: Bénh phéninkété niéu.
- Nguoi binh thuong: Gen binh thuwong téng hop enzim chuyén héa phéninalanin — tirézin.
- Nguoi bi bénh: Gen bi dot bién, khong tong hop dwoc enzim chuyén hoa phéninalanin
thanh tirézin — phéninalanin tich tu trong mau rdi 1én ndo va dau doc té bao than kinh —
gdy thiéu nang tri tué — nguoi bénh mét tri nhé.
- Phwong phép chita bénh: Phdr hién som o tré dé c6 ché dé an kiéng thike an nghéo
phéninalanin mét edch hop Ii.
IL. HOI CHUNG BENH LIEN QUAN PEN POT BIEN NHIEM SAC THE

1. Khai niém:
- Céc dét bién cau trac hay s6 hrong nhiém sic thé thuong lién quan dén rdr nhiéu gen gay
ra hang loat ton thirong & cac hé co quan cua nguoi bénh nén thuong dwoc goi la hdi chimg
bénh.

2. Vidu: Ho1 ching Dao
- Hinh thtrc dot bién: thira 1 nhiém séc thé sé 21 trong té bao (thé ba nhiém sic thé 21)
- Nguyén nhén: do su khdng phan ly ciia cap nhiém sdc thé 21 khi giam phén tao tring.
Tubi me cang cao thi tan s6 sinh con méc hoi chimg Pao cang ldn.

- Co ché phat sinh:
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-Pic diém: Ngueoi fhd’p, ma phé, cé rut, khe mdt xéch, lwdi day va hay the ra, di tat tim va
Sng tiéu héa, chét sém.
- Cach phong bénh: Khéng nén sinh con khi tuéi da cao (khoang 35 tuéi tro lén).
- Ngoai ra con c6 mot s6 hoi chiing bénh khac: Klaiphento (XXY), 3X (XXX), Tdeno
(XO), Patau (3 NST 13), Edward ( 3 NST 18), tiéng méo kéu (méat doan vai ngin NST s6
5)...
III. BENH UNG THU

1. Khai niéem
- Ung thw la mét logi bénh duoc ddc trung boi suw tang sinh khéng kiém sodt dwoc ciia mot
56 logi té béo co thé dan dén hinh thanh cdc khéi u chén ép cde co quan trong co thé.
- Khéi u 14 4c tinh néu té bao khdi u c6 kha nang tach khoi mé ban dau va di vao méu (su
di can) — tao khdi u & nhidu noi — gay chét cho bénh nhan.

2. Nguyén nhén: do cac dor bién gen, ddt bién NST

3. Co ché gay ung thw

a. Hoat dong ciia cdc gen qui dinh cdc yéu 6 sinh trieong (gen tién ung thu)
- Binh thuong: gen diéu khién tao ra mét lwong san pham vira dii dap tng nhu cau phan
chia té bao binh thuong.
- Khi gen b1 dét bién ( gen ung thw): co ché kiém soat phan bao b1 mat, gen hoat dong manh
hon — tao nhiéu san pham — tdng toc dé phan bao — hinh thanh khéi u.
- Dot bién gen tién ung thu thanh gen ung thu la doét bién #6i, xuat hién & cac 7é bao sinh
dweong, khéng di truvén.
b. Hoat dong ciia cdc gen ikc ché khéi u:

- Binh thuong: gen tc ché lam cac khéi u khong thé hinh thanh.
- Khi gen bi dot bién: co thé madt kha nang kiém sodt khéi u.

- Dot bién nay thuong 1a dét bién lan.



4. Hwéng diéu tri
- Day la bénh nan y, chua c6 thude dic tri. Thuong ding tia phong xa hodc hoa chat dé diét
té bao khdi u — lam cham sy phat trién cua bénh.
- Phong ngira bénh la quan trong bing cach nang cao chét luong cude sdng nhw cai thién

mo6i truong, séng lanh manh, ting cuong rén luyén co thé...



CAU HOI ON TAP BAI 21: DI TRUYEN Y HQC
I.CAU HOI
Ciu 1: Hay dung so dd tom tit co ché giy bénh phéninkéto niéu & ngudi.
Céu 2: Trinh bay co ché phat sinh hoi chimg Pao.

Céu 3: Vi sao nguoi ta khong phat hién dugc cac bénh nhan c6 thura cac NST s6 1 hodc 2 (nhirng NST c¢6
kich thudc 16n nhat trong bd NST) cua ngudi?

Céu 4: Nhiéu loai bénh ung thu xuit hién do gen tién ung thu hoat dong qua muc giy ra qua nhiéu san pham
cua gen. Hay dua ra mot so ki€u dot bién lam cho mdt gen binh thuong (gen tién ung thu) thanh gen
ung thu.

II. HUONG DAN TRA LOI
Ciu 1: Hay diing so dé tém tit co ché gdy bénh phéninkéto ni¢u ¢ nguwoi.
Tra 10i: So d6 tom tit co ché gay bénh phéninkéto niéu ¢ ngudi:
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Ciu 2: Trinh bay co ché phit sinh hi chirng Pao.
Tra 1oi: Co ché phét sinh hoi ching Pao
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Ciu 3: Vi sao nguoi ta khong phat hién dwgc cdc b¢nh nhan cé thira caic NST sé 1 hodic 2 (nhitng NST ¢
kich thwoc lon nhat trong by NST) cia nguwoi?

Khoéng phan li
ciip NST 21

Tra 1oi: Khong phat hién dugc cac bénh nhan c6 thira NST s6 1 hodc s6 2 & nguoi 1a do NSTs6 1 vasd 2 1a
nhing cap NST 16n nhét trong bd NST ngudi, chira rat nhidu gen — viéc thira ra mot NST s6 1 hoic
s0 2 — su mat can bang h¢ gen la nghi€ém trong — c6 thé chét tir giai doan phdi thai.



Ciu 4: Nhiéu logi bénh ung thw xudt hién do gen tién ung thw hoat dong qud mirc gdy ra qud nhiéu sin
pham ciua gen. Hay dwa ra mot so kiéu dot bién lam cho mot gen binh thwong (gen tién ung thu)
thanh gen ung thu.

Tra 10i: - Cac dot bién xay ra & ving diéu hoa cta gen tién ung thu — gen hoat dong manh tao ra qua nhiéu
sdn pham — tang toc d¢ phan bao — khoi u tdng sinh qua mirc — ung thu.

- Dot bién 1am tang s luong gen — ting san pham — ung thu.

- Dot bién chuyén doan lam thay doi vi tri gen trén NST — thay d6i mirc d6 hoat dong gen — ting
san pham — ung thu.



CAU HOI TRAC NGHIEM BAI 21: DI TRUYEN Y HQC

Céu 1: Nganh khoa hoc van dung nhirng hiéu blet vé di truyén hoc nguoi vao y hoc, giup giai thich, chan
doan, phong ngtra, han ché cc bénh, tat di truyén va diéu tri trong mot sb truong hop bénh 1i goi 1a gi?

A. Di truyén hoc. B. Di truyén hoc Nguoi.
C. Di truyén Y hoc. D. Di truyén Y hoc tu van.

Céu 2: Bénh di truyén & nguoi ma cd co ché gay bénh do rdi loan & murc phén tir goi 1a

A. bénh di truyén phan tu. B. bénh di truyén té bao.
C. bénh di truyén mién dich. D. hoi chung.
Céu 3: Phan 16n cac bénh di truyén phan tir c6 nguyén nhan 1a do cac
A. d6t bién NST. B. dot bién gen.
C. bién di t6 hop. D. bién di di truyén.
Ciu 4: Bénh nao sau day khong thuéc nhom bénh di truyén phan tir?
A. Bénh vé& hemoglobin. B. Bénh vé yéu t6 dong mau.
C. Bénh vé protéin huyét thanh. D. Bénh truyén nhiém.

Céu 5: Nguoi méc hoi ching Pao té bao ¢o
A.NST s6 21 bi mat doan. B. 3 NST s 21.
C.3NSTs6 13. D. 3 NST s6 18.
Ciu 6: O nguoi, hoi chiung Claiphento ¢6 kiéu nhiém sac thé gidi tinh la:
A. XXY. B. XYY. C. XXX. D. XO.
Ciu 7: Hoi chimg ndo sau day 1a pho bién nhat trong s6 cac hdi ching do dot bién NST da gip ¢ ngudi?
A. bao. B. Claiphento. C. Tocno. D. Siéu ntr.
Ciu 8: Hién tuong té bao phan chia v6 t6 chtic thanh khéi u va sau dé di can duge goi 1a
A. ung thu. B. budu doc. C. té bao doc. D. té bao hoai tir.
Céu 9: O ngudi, ung thu di can 13 hién tuong
A. di chuyén cua cac té bao doc 1ap trong co thé.
B. t& bao ung thu di chuyén theo méau dén noi khéc trong co thé.
C. mot té bao ngudi phan chia vo t6 chire va hinh thanh khdi u.
D. té bao ung thu mat kha ning kiém soat phan bao va lién két t& bao.
Céu 10: Co ché 1am xuét hién cac khéi u trén co thé ngudi 1a do
A. cac dot bién gen.
B. d6t bién cau trac nhiém sic thé.
C. té bao bi dot bién xoma.
D. té bao bi dot bién mat kha nang kiém soat phan bao.
Céu 11: Bénh nao sau diy ¢ ngudi 1 do dot bién gen gy ra?

A. Ung thu mau. B. H¢i chiing Pao.



C. Claiphento. D. Thiéu méau hinh liém.
Cau 12: Bénh phénikitd niéu 1 bénh di truyén do
A. d6t bién gen troi ndm ¢ NST thudng. B. dot bién gen 1in ndm ¢ NST thudng.
C. dot bién gen troi nim & NST gi6i tinh X.  D. d6t bién gen troi ndm & NST gidi tinh Y.

Cau 13: Khoa hoc ngay nay cé thé diéu tri dé han ché biéu hién ciia bénh di truyén nao dudi day?

A. Hoi chiing Pao. B. Hoi chung Tocno.
C. Hoi chtung Claiphento. D. Bénh phéninkétd niéu.
Cau 14: Bénh hodc hoi ching bénh nao sau day chi gap & nam ma khong c6 ¢ nir 1a bénh
A. bao. B. Mau kh6 dong.
C. Hong céu hinh liém. D. Claiphento.

Céu 15: Muc d6 nang nhe cta bénh di truyén phan tir phu thudc diéu gi?
A. S6 luong san pham do gen dot bién quy dinh.
B. Chuc ning cua ting loai protéin do gen dot bién quy dinh.
C. Vi tri ciia gen dot bién trong té bao.
D. S6 lugng, trinh tu va trat tu sép xép cac nuclédtit cuia gen dot bién.

Ciu 16: Khi n6i vé bénh phéninkéto niéu & nguoi, phat biéu nao sau day l1a dung?

A. Bénh phéninkéto niéu 1a do lwong axit amin tirdzin du thira va & dong trong mau, chuyén 1én néo

gy dau doc té bao than kinh.

B. C6 thé phat hién ra bénh phéninkéto niéu bang cach 1am tiéu ban té bao va quan sat hinh dang

nhiém sac thé dudi kinh hién vi.

C. Chi can loai bo hoan toan axit amin phéninalanin ra khoi khau phan an cua nguoi bénh thi nguoi

bénh s€ tré nén khée manh hoan toan.

D. Bénh phéninkéto niéu 1a bénh do dot bién & gen mi hoa enzim xtc tac cho phan ting chuyén hoa

axit amin phéninalanin thanh tirdzin trong co thé.
Cau 17: Phat biéu nao khong ding khi néi vé bénh di truyén phan t?
A. Bénh di truyén phan tir 1a bénh di truyén duoc nghién ciru co ché giy bénh ¢ mirc phan ti.
B. Thiéu mau hong cau hinh liém do d6t bién gen, thudc vé bénh di truyén phan tur.
C. Tét ca cac bénh 1i do dot bién, déu dugc goi 1a bénh di truyén phan tu.
D. Phan 16n cac bénh di truyén phan tr déu do cac dot bién gen giy nén.
Céu 18: Cho mdt s6 bénh va hoi ching di truyén ¢ ngudi:
(1) Bénh phéninkéto ni¢u. (2) Ho1 chimg Dao.
(3) Ho6i chung Tocno. (4) Bénh mau kho dong.
bién gen 1a
A.(3) va (4). B. (2) va (3). C.(1)va(). D. (1) va (4).
Céu 19: O nguoi, bénh, tat hoic hoi chimg di truyén nao sau day 1a do dot bién nhiém sic thé?
A. Bénh bach tang va hdi ching Pao.

B. Bénh phéninkéto ni€éu va hoi chung Claiphento.



C. Bénh ung thu mau va hoi ching Dao.
D. Tat c¢6 tam l6ng ¢ vanh tai va bénh ung thu mau.
Céu 20: O ngudi, nhitng bénh, hoi chimg nio sau day lién quan dén dot bién cu triic nhiém sic thé?
A. Bénh phéninkéto niéu, bénh hong cau hinh ludi liém.
B. Bénh mau khé dong, hoi chirng Tdceno.
C. Bénh ung thu mau 4c tinh, hoi ching tiéng méo kéu.

D. Bénh bach tang, hoi chung Pao.




